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別紙３ 

厚生労働科学研究費補助金 （難治性疾患政策研究事業） 

神経変性疾患領域の基盤的調査研究 分担研究報告書 

 

Charcot-Marie-Tooth 病（CMT）における患者レジストリの促進・管理、 

バイオマーカー探索、家庭用筋電気刺激（EMS）運動機器の有用性の検討 

 

研究分担者：能登 祐一 

京都府立医科大学大学院医学研究科 脳神経内科学 講師  

 

研究要旨 

Charcot-Marie-Tooth 病（CMT）の疫学調査、診療向上に関するエビデンス構築を目指して、

CMT 患者レジストリの促進、管理、バイオマーカー探索、家庭用筋電気刺激（EMS）運動機器

の有用性の検討を行う。 

 

Ａ. 研究目的 

 Charcot-Marie-Tooth 病（CMT）の疫学調査、

診療向上に関するエビデンス構築を目指し

て、CMT 患者レジストリの促進、管理、バ

イオマーカー探索、家庭用筋電気刺激（EMS）

運動機器の有用性の検討を行う。 

 

Ｂ. 研究方法 

 5 年経過した CMT 患者のレジストリデー

タを用いて本邦における CMT 患者の疫学的

情報を明らかにする。疾患進行の客観的なバ

イオマーカーを探索する。クロスオーバー法

にて CMT 患者における EMS 機器の有用性

を明らかにする。 

 

 (倫理面への配慮) 

本研究は、医学倫理委員会、臨床研究倫理委員

会の承認のもとで実施した。 

 

Ｃ. 研究結果 

 レジストリデータ解析により、本邦の

CMT 患者の遺伝子異常における CMT1A の

割合は、欧米からの報告と同様であること、

高齢期においてはじめて診断がつく症例が

少なくないことが明らかとなった。バイオマ

ーカー探索においては、CMT1A 患者の多チ

ャンネル表面筋電図法による解析から得ら

れる運動単位発火頻度、また、筋エコーと半

自動画像解析から得られる筋輝度評価パラ

メーターがバイオマーカーとなりえる可能

性を明らかにした。EMS 運動機器の有用性

を明らかにする臨床試験は令和 4 年度に開

始し現在進行中である。 

 

Ｄ. 考察 

 CMT において、治療法が確立されていな

いこと、症状が軽微な症例も多く存在するこ

となどが、高齢期においてはじめて診断がつ

く要因と考えられる。CMT についての啓発

を高めていくことにより、早期診断が可能と

なり、リハビリテーションなどの早期介入に

つながる可能性がある。 

 

Ｅ. 結論 

 本邦での CMT の臨床像、疾患進行の客観



 

178 
 

的なバイオマーカー候補が明らかとなった。 

 

Ｆ. 健康危険情報 
該当なし 
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Ｈ. 知的財産権の出願・登録状況 

(予定を含む．) 

1. 特許取得 

 該当なし 

2. 実用新案登録 

 該当なし 

3. その他 

 該当なし 

 


